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Artículo original
Resumen
Objetivo: HYDOXDUHOFRHÀFLHQWH LQWHOHFWXDO
(CI) de pacientes diagnosticados con Enfer-
medad Metabólica Congénita (EMC) a través 
del tamiz neonatal ampliado y mediante 
escala Weschler de desarrollo intelectual. 
Material y métodos: estudio descriptivo 
y transversal, con una muestra no probabi-
lística de 20 casos de pacientes con EMC del 
departamento de Salud Mental de la unidad 
de medicina familiar (UMF) no. 14, Delega-
ción Norte, Instituto Mexicano del Seguro 
Social (IMSS), Distrito Federal, México, que 
ingresaron al programa de detección de EMC. 
Una vez diagnosticados se efectuó abordaje 
interdisciplinar y se evaluó el desarrollo in-
telectual por medio de la escala de Wechsler. 
A los resultados se les aplicó tratamiento 
estadístico de frecuencias y porcentajes. 
Resultados: 75% de la población en estudio fue del sexo femenino 
\GHOPDVFXOLQRSUHVHQWyKLSRWLURLGLVPRFRQJpQLWR\
fenilcetonuria; el CI promedio fue de 104.35 puntos. Conclusiones: 
el abordaje interdisciplinar favorece una atención integral y oportuna; 
además de destacar la relevancia del área psicológica en el desarrollo 
GHODVKDELOLGDGHVFRJQLWLYDVVRFLDOHV\DIHFWLYDVHQQLxRVFRQ(Q-
fermedad Metabólica Congénita.
Summary
Objective: WRDVVHVVWKHLQWHOOHFWXDOFRHIÀFLHQWIQ) in patients diag-
QRVHGZLWK&RQJHQLWDO0HWDEROLF'LVHDVHCMDWKURXJKH[SDQGHG
QHRQDWDOVFUHHQLQJDQGWKHWeschler scale of  intellectual development. 
Material and methods: GHVFULSWLYHDQGFURVVVHFWLRQDOVWXG\ZLWKD
QRQUDQGRPVDPSOHRI FDVHVRI SDWLHQWVGLDJQRVHGZLWKCMD from 
WKH0HQWDO+HDOWK'HSDUWPHQWRI WKH)DPLO\0HGLFLQH8QLWFMU) no. 
1RUWKHUQ'HOHJDWLRQRI WKH0H[LFDQ,QVWLWXWHRI 6RFLDO6HFXULW\
(IMSS LQ0H[LFR&LW\ZKRMRLQHGWKHGHWHFWLRQRI CMD program. 
2QFHWKH\ZHUHGLDJQRVHGLWZDVPDGHDQLQWHUGLVFLSOLQDU\DSSURDFK
DQGLWZDVDVVHVVHGWKHLQWHOOHFWXDOGHYHORSPHQWWKURXJKWKHWechsler 
VFDOH,WZDVDSSOLHGWRWKHUHVXOWVDVWDWLVWLFDOWUHDWPHQWRI IUHTXHQ-
cies and percentages. Results:RI WKHVWXGLHGSRSXODWLRQZDV
IHPDOHDQGPDOHSUHVHQWHGFRQJHQLWDOK\SRWK\URLGLVPDQG
SKHQ\ONHWRQXULDWKHDYHUDJHIQ was 104.35 points. Conclusions: 
WKH LQWHUGLVFLSOLQDU\DSSURDFK IDYRUV D FRPSUHKHQVLYHDQG WLPHO\
KHDOWKFDUHLQDGGLWLRQLWKLJKOLJKWVWKHLPSRUWDQFHRI WKHSV\FKR-
ORJLFDODUHDLQWKHGHYHORSPHQWRI FRJQLWLYHVRFLDODQGHPRWLRQDO
VNLOOVLQFKLOGUHQZLWK&RQJHQLWDO0HWDEROLF'LVHDVH
Desarrollo intelectual en niños con enfermedades metabólicas congénitas: 
experiencia en una unidad de medicina familiar
Intellectual Development in Children with Congenital Metabolic Diseases: 
Experience in a Family Medicine Unit
O desenvolvimento intelectual de crianças com doenças metabólicas congênitas: 
experiência em uma unidade de medicina familiar
Mónica Castillo-Hernández,* Florentina Hernández-Zavala,* Víctor M. Aguilar,** Celida Duque-Molina,*** 
Ricardo Avilés-Hernández,**** Clara E. González-Rosas***
Palabras clave: Enfermedades 
Metabólicas Congénitas, tamiz 
neonatal, Medicina Familiar 
Key Words: Congenital Disor-
ders, Neonatal screening, Family 
Medicine
Palavras chave: Doenças Me-
tabólicas Congênitas, triagem 
neonatal, Medicina de família
Recibido: 3/7/13
Aceptado: 31/3/14
*Departamento de Salud Mental, 
unidad de medicina familiar (80)) 
no. 14, Instituto Mexicano del Se-
guro Social (,066). **Coordinación 
Auxiliar Médica de Investigación, 
80) no. 14, ,066 ***Coordina-
ción Auxiliar de Prevención y 
Atención a la Salud, 80) no. 14, 
,066 ****Jefatura de Prestaciones 
Médicas, 80) no. 14, ,066
Correspondencia:
Mónica Castillo-Hernández
psicastillomoni@yahoo.com.mx 
Este artículo debe citarse: Castillo-Hernández M, 
Hernández-Zavala F, Aguilar VM, Duque-Molina C, 
Avilés-Hernández R, González-Rosas CE. Desarrollo 
intelectual en niños con enfermedades metabólicas 
congénitas: experiencia en una unidad de medicina 
IDPLOLDU$WHQ)DP
AT
E
N FA
M
 2014;21(3)
87
Resumo
Objetivo: avaliar o QI dos pacientes diagnos-
ticados com a doença metabólica congênita 
(EMC), através de triagem neonatal ampliada 
pela escala Weschler e de desenvolvimento 
intelectual. Material e Métodos: estudo 
transversal, descritivo, com uma amostra 
não aleatória de 20 casos de pacientes com 
EMC no Departamento de Saúde Mental da 
unidade de medicina de família (UMF) n. 14 
Delegação Norte, Instituto Mexicano de 
Seguro Social (IMSS), Distrito Federal, Mé-
xico, que entraram no programa de rastreio 
de EMC. Uma vez diagnosticado foi realizada 
abordagem interdisciplinar e foi avaliado o 
desenvolvimento intelectual através da es-
cala Wechsler. Os resultados foram tratados 
com análise estatística das freqüências e 
porcentagens. Resultados: 75% da popu-
lação do estudo eram do sexo feminino e 
GRVH[RPDVFXOLQRWLQKDPKLSR-
tireoidismo congênito e fenilcetonúria 5%; 
CI média foi 104,35 pontos. Conclusões: 
A abordagem interdisciplinar promove 
um atendimento integral e oportuno, ao 
GHVWDFDUDLPSRUWkQFLDGDiUHDSVLFROyJLFD
QRGHVHQYROYLPHQWRGHKDELOLGDGHVFRJQL-
tivas, sociais e emocionais em crianças com 
doenças metabólicas congênitas.
Introducción
(Q0p[LFR VH KD UHFRQRFLGR OD LPSRU-
tancia de realizar el tamizaje neonatal en 
los primeros cinco días de vida para el 
diagnóstico oportuno de las Enfermedades 
Metabólicas Congénitas (EMC KLSRWLURL-
dismo congénito (HC), fenilcetonuria (PKU), 
KLSHUSODVLDDGUHQDOFRQJpQLWD(HAC) y dpÀFLW
de biotinidasa (DB); para poder detectar y 
prevenir secuelas como: crisis convulsivas, 
retraso mental, retardo en el crecimiento, 
problemas conductuales, debilidad mus-
cular y la asignación incorrecta de sexo. 
Secuelas que pueden afectar el desarro-
llo físico, intelectual, social e, inclusive, 
conducir a la muerte.1-4 Algunos autores 
KDQFRQÀUPDGRTXHFRQXQGLDJQyVWLFR\
tratamiento oportuno en neonatos con EMC 
se puede lograr un desarrollo intelectual 
normal.
(QHQHO,QVWLWXWR0H[LFDQRGHO
Seguro Social (IMSS) se inició la operación 
formal del sistema de vigilancia para EMC con 
la detección de HC; para procesar las muestras 
se instalaron 11 laboratorios de detección 
para HC. En 2005 se amplió la detección a 
HAC, PKU Y DB, para este propósito se creó un 
laboratorio en cada una de las delegaciones 
del IMSS. 
En el IMSSVHKDSUHRFXSDGRSRUREWH-
ner resultados favorables en el tratamiento 
de estos niños por medio del Programa de 
Atención Preventiva Integrada del IMSS (PRE-
VENIMSS). Una vez detectada la EMC, a través 
del tamiz neonatal y ampliado, se inicia el 
abordaje interdisciplinar con la participa-
ción de pediatría, endocrinología, nutrición, 
estomatología, trabajo social y psicología. 
El propósito de este trabajo es evaluar el 
FRHÀFLHQWHLQWHOHFWXDOGHSDFLHQWHVGLDJQRV-
ticados con EMC a través del tamiz neonatal 
y ampliado, mediante la escala Wechsler. 
Material y métodos
Se realizó un estudio descriptivo observa-
cional, con un muestreo no aleatorio por 
conveniencia, a 20 niños entre 4 y 13 años 
diagnosticados con EMC (previo consenti-
miento de sus padres); de noviembre de 
2011 a mayo de 2012, en el área de psico-
logía de la UMF no. 14 Delegación Norte, 
IMSS, Distrito Federal, México.
A todos los pacientes recién nacidos 
incluidos en el estudio se les realizó tamiz 
neonatal y ampliado. Se tomó una muestra 
de sangre del cordón umbilical para la de-
tección de HC (tamiz neonatal) y se extrajo 
sangre del talón por punción para detectar 
PKU, HAC y DB. (tamiz ampliado).A los 
niños cuyo resultado fue positivo en el es-
tudio; se les inició abordaje interdisciplinar 
y seguimiento a lo largo de su crecimiento y 
desarrollo. Desde el punto de vista psicoló-
JLFRVHGHWHUPLQyVXFRHÀFLHQWHLQWHOHFWXDO
(CI) con la escala WechslerODFXDOGHÀQHFRPR
LQWHOLJHQFLD ´DTXHOODV KDELOLGDGHV TXH VH
PDQLÀHVWDQEDMRGLIHUHQWHVFLUFXQVWDQFLDV\
condiciones, a partir de lo que se piensa res-
pecto a sus distintas formas de reaccionar 
a determinados estímulos”11 y de acuerdo 
con la edad de los niños se consideraron 
dos variantes: la escala de inteligencia WPPSI 
SDUDQLxRVGHVGHFXDWURKDVWDFLQFR años, 11 
meses \GtDV\ODHVFDODWISC-R para niños 
de 6 a 17 años, ambas con dos subescalas: 
verbal y de ejecución.12,13
Para calcular el CI de WPPSI y WISC-R, se 
realizó la conversión de las puntuaciones 
naturales en puntuaciones normalizadas 
que tienen iguales medidas y desviaciones 
estándar para cada nivel de edad. La suma 
de estas puntuaciones normalizadas se 
Cuadro 1. Clasificación cualitativa 
del coeficiente intelectual (CI)
WPSSI WISC-R
CI &ODVLÀFDFLyQ CI &ODVLÀFDFLyQ
130 o más Muy superior (MS) 130 o más Muy superior (MS)
 Superior (S)  Superior (S)
 Arriba del normal (AN)  Arriba del normal (AN)
 Normal (N)  Normal (N)
 Abajo del normal (AbN)  Abajo del normal (AbN)
 Limítrofe (L)  Limítrofe (L)
RPHQRV
'HÀFLHQWHPHQWDO
Leve(DML)
Moderado (DMM)
Profundo (DMP)
'HÀFLHQWHPHQWDO
 Leve(DML)
 Moderado (DMM)
30 o menos Profundo (DMP)
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transformó en el CI por desviación estándar 
mediante un cuadro que se usa para todas 
las edades,12,13 por lo tanto, el CI de WPPSI y 
WISC-R fue la desviación en relación con el 
JUDGRHQTXHODSXQWXDFLyQGHOQLxRGLÀHUH
respecto a la medida de su grupo de edad 
y de acuerdo con el análisis cualitativo los 
valores numéricos del CI, las cuales se con-
virtieron en categorías de acuerdo con cada 
escala, tal como se muestra en el cuadro 1.
Resultados
El HCIXHSUHGRPLQDQWHFRQFDVRV
y sólo uno presentó PKU (5%). Del total, 15 
casos (75%) fueron del género femenino y 
cinco del masculino (25%). Los datos de la 
escala de inteligencia de Wechsler se muestran 
en el cuadro 2.
En la población el CI obtuvo 104.3 pun-
tos promedio y DE ODVXEHVFDOD
YHUEDOGHSXQWRVDE 125.2-73.3 y la de 
HMHFXFLyQGHSXQWRVDE
El CI en el género femenino alcanzó un 
SURPHGLRGHSXQWRVDE\
ODVXEHVFDODYHUEDOGHSXQWRVDE 120.3-
 \ HQ HMHFXFLyQ GH  SXQWRV GH
/RVGHOVH[RPDVFXOLQRREWXYLHURQ
un promedio de 105 puntos, DE
la subescala verbal de 100.2 puntos, DE 
\HQHMHFXFLyQGHSXQWRV
DE
/RVUHVXOWDGRVSRUFODVLÀFDFLyQQRPL-
nal registraron el rango “muy superior” en 
tres casos (15%), “superior” en tres (15%), 
“arriba del normal” en dos (10%), “normal” 
en seis (30%), y “debajo del normal” en 
cuatro (20%), “limítrofe” en uno (5%) y 
´GHÀFLHQWHPHQWDOµHQXQR/DHVFDOD
WPPSI se aplicó a siete niños, con un pro-
medio de CIGHSXQWRVDE 125.7-70.5; 
predominio de la subescala de ejecución con 
105 puntos, DE 134-76.2, comparada con la 
YHUEDOFX\RSURPHGLRIXHGHSXQWRV
DE 115.7-67. Respecto al género, se observó 
que el femenino tuvo una puntuación más 
alta con promedio de 100.25 puntos, DE 
PLHQWUDV TXH HOPDVFXOLQR GH
SXQWRVDE
La escala WISC-R se aplicó a 13 niños 
con un promedio de CIGHSXQWRV
DE  FRQPiV DOWR SXQWDMH HQ
ejecución de 110.5 puntos, DE
en verbal de 103.5 puntos, DE(Q
relación con el género, el masculino fue más 
DOWRGHSXQWRVDEHQFRPSDUD-
ción con el femenino que fue de 107 puntos, 
DE
Discusión
La estrategia de detección y tratamiento 
oportuno de las EMCmuestra eficacia 
similar en otras instituciones de salud del 
ámbito nacional,14,15 y en conjunto con el 
abordaje interdisciplinar, permite lograr una 
mejor calidad de vida16 en el desarrollo de 
KDELOLGDGHV FRJQLWLYDV \ VRFLDOHV ORJUDQGR
evitar el retraso mental.
En este estudio se encontró que el HC 
es la enfermedad más frecuente, seguida 
por PKU, siendo las menos frecuentes HAC y 
DB puesto que no se registraron casos en la 
UMF no. 14 del IMSS, dato que coincide con 
otras investigaciones en las que HC es el más 
frecuente en 1 de cada 3 000 nacimientos y 
PKU en 1 de cada 40 000 recién nacidos. 
El sexo femenino tiene predominio como 
lo muestran los resultados, aunque no se 
sabe en forma precisa el porqué las mujeres 
lo desarrollan. 
Podría decirse que los resultados del 
programa de detección y tratamiento opor-
tuno de EMC en la Delegación Norte del D.F. 
son satisfactorios, ya que 40% de los niños 
presentaron un CI de “arriba de lo normal” a 
“muy superior” y 30% “normal”;22 predomi-
nó el género femenino en las subescalas y el 
puntaje fue más alto en la de ejecución que en 
la verbal, quizá por el ambiente sociocultural 
el cual favorece al fortalecimiento del desa-
UUROORGHKDELOLGDGHVPRWRUDVÀQDV\JUXHVDV
ya que en nuestra cultura se adquieren dentro 
de la vida cotidiana de manera informal; 
PLHQWUDVTXHODVKDELOLGDGHVYHUEDOHVHVWiQ
relacionadas con un aprendizaje formal. 
Cuadro 2. Coeficiente intelectual de acuerdo con la escala 
de inteligencia de Wechsler
Caso
Verbal
Puntuación
Ejecución
Puntuación
CI
Puntuación
&ODVLÀFDFLyQ
Nominal
Sexo Edad
1 110 122 117 Arriba del normal (AN) M 5a, 7m
2  135 124 Superior (S) M 4a, 2m
3 45 50 45 'HÀFLHQWHPHQWDOmoderado (DMM) M 6a, 4m
4  103  Normal (N) F 4a, 4m
5    Abajo del normal (AbN) F 6a, 6m
6 112 104  Normal (N) F 4a, 6m
7 102 130 117 Arriba del normal (AN) F 5a, 1m
 123 127 123 Superior (S) F DP
  115 104 Normal (N) F DP
10  100  Abajo del normal (AbN) F DP
11 67   Limítrofe (L) F 12a, 3m
12    Abajo del normal (AbN) F 10a, 0m
13 105   Normal (N) F 13a, 4m
14    Normal (N) F 7a, 10m
15  105  Normal (N) M 10a, 6m
16 130 126 131 Muy superior (MS) F DP
17 150  144 Muy superior (MS) M 7a, 10m
  102  Abajo del normal (AbN) F 6a, 6m
 143 112 134 Muy superior (MS) F DP
20   127 Superior (S) F DP
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Respecto al caso “limítrofe”, el estudio de 
trabajo social mostró que la familia no cuenta 
con un entorno y recursos para el desarrollo 
\IRUWDOHFLPLHQWRGHKDELOLGDGHV(OFDVRFRQ
GHÀFLHQFLDPHQWDOPRGHUDGD SXHGH H[SOL-
FDUVH SRUTXH HO SDFLHQWH SUHVHQWy KLSR[LD
neonatal al nacimiento. 
El presente estudio tiene como limita-
FLyQHOKDEHUVHHIHFWXDGRHQXQDSREODFLyQ
pequeña, sin embargo, permite enfatizar que 
la detección y el tratamiento oportuno y ade-
cuado de los niños con EMC diagnosticados 
a través del tamizaje, con un equipo inter-
disciplinar, para así favorecer un desarrollo 
físico e intelectual normal. Se sugiere que 
desde el primer mes de vida se implementen 
dos estrategias: 1) apoyo psicológico en el 
GHVDUUROORGHKDELOLGDGHVFRJQLWLYDVVRFLDOHV
y afectivas; y 2) consejería al núcleo familiar 
en el logro de una estabilidad emocional. En 
este trabajo se enfatiza la importancia de la 
detección oportuna de las EMC en las unida-
GHVGHPHGLFLQDIDPLOLDUDÀQGHSUHYHQLUVXV
secuelas y establecer un seguimiento integral, 
especialmente con el área de psicología.
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